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Введение. Синдром Клифстра - это редкое генетическое заболевание, при котором в большинст-
ве случаев описана делеция 9q и гаплонедостаточность для гена EHMT1 (Euchromatic Histone 
MethylTransferase 1). Заболевание характеризуется задержкой в психомоторном развитии, мышечной 
гипотонией, отсутствием речи, врожденными аномалиями развития, множественными дизморфически-
ми чертами лица. У пациентов с синдром Клифстра в литературе нередко упоминаются эпилептические 
припадки, однако подробного описания эпилепсии в публикациях не представлено. Цель: описать осо-
бенности клинической картины эпилепсии при синдроме Клифстра. Материалы и методы: Проведен 
анализ 2 независимых клинических случаев синдрома Клифстра, которые сочетались с инфантильными 
спазмами. У первого пациента (мальчик, 3 года) и второго пациента (девочка, 5 лет) по итогам анализа 
покрытия секвенированных генов (избыточности прочтения) выявлена гетерозиготная делеция сегмента 
9 хромосомы с приблизительными границами у первого: 139981441-141016461 п.о. (захватывающий 
участки 37 генов (LOD 2.51), у второго: с приблизительными границами 139982516-141016461 п.о., захва-
тывающий участки 37 генов (LOD 2.88), включая ген EHMT1. Результаты: у обоих пациентов с рождения 
отмечались задержка психомоторного развития, отсутствие речи, выраженная мышечная гипотония. 
Кроме того, у пациентов наблюдались множественные стигмы дисэмбриогенеза, типичные черты лица, 
врожденные пороки развития, включая порок сердца. Эпилепсия у первого пациента возникла в возрас-
те 1 года 10 месяцев в виде серийных инфантильных спазмов. У второго пациента частые серийные ин-
фантильные спазмы стали отмечаться с одного года жизни. У обоих пациентов на электроэнцефало-
грамме регистрировалась модифицированная гипсаритмия со склонностью к синхронизации. Несмотря 
на использование кетогенной диеты и целого ряда противоэпилептических препаратов (вальпроаты, ви-
габатрин, гидрокортизон, окскарбазепин, леветирацетам, клобазам), включая стероиды, приступы со-
храняют фармакорезистентность. Заключение: вероятно, синдром Клифстра может включать развитие 
эпилепсии как один из симптомов заболевания, эпилепсия характеризуется ранним началом, неблаго-
приятным течением. Необходимо дальнейшее накопление информации о клинике этого редкого гене-
тического синдрома. 
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